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Up to now, research in mental retardat'rion was devdad to the exact 
description d cytogenelic abnormalities and to thle ddineation of 
associated dysrnorphlic symptoms. However, alnn~ost no studies involvd 
thle kind of mental retalrdation, the changes with age, the bhavioural 
charalcteri~stics and emotional devellopment in mentally r d a r d d  patients, 
whereas olverall it is clear that psychiatric disturbances are a major problem 
in these patien~ts. The aim of the present thesis was to study the 
psychological proftilei and behavioural characteristics d chilldren with 
specific chromosomal disorders. 
Pati~ents with the nralyjwc) syndrome (Part I) were the first glroup submitrtd 
to extensive psycho-diagnostic examinations. Their results were cornpard 
to the psycho-diagnostic findings of a control group aY mentally retarded. 
Most of the fra(I0 boys were moderately mentally retarded. An important 
observation was the negative carrellation between age and llgvel of 
intellectual function ling^. This finding seems to indicate a decline in 
in~telligence performances with age. 
Hyperkinetic behaviour was twice more common in fra(X) boys compared 
to the control group, and aluaistic features were found in 30: % d the fra(XJi 
males. 
In the study of patients with sex-chromosomal disorders (Part IIA), follow- 
up data are reported of clinical observation, registration, p~ychom~etric 
testing and psychiatric evaluation in 8 young boys with 49,XXXXY 
syndrome, 4 males with 4 , X X W  syndrome and 3 girls with 418,XXXX 
syndrome, An interesting finding wits the specific effect of these diflerent 
sex-chromosome aneuplakiies on the individual physical and psychdogiml 
development. 
In the evalwatlon of children and adults wlth different aulkosomal 
syndromes [IPart Ilb) we railsied the queslian whether they presented a 
characteristic behaviourall profile related l o  thle c~hromosornal abnormality. 
We examined patients with trisorny 8 (mosalcism), ring clh~rramoso~me 15 
and the Prader-Willi syndrome. A distinct pattern of develloprnental 
abnormalitil~vs and a specific psychological profile was best illustrated by the 
study of 12 patients with Prader-Willi syndrome. They were all nnlildly to 
mderately mentally retarded wkh obvious beh~avioural problems, Increasing 
with age. 
The present results are the first crf an ungoing project and call for further 
research. We ars corning claser to  ande erst an ding how the chromosomes 
aflred the neurodevelioprned process that leads to behavior and 
cognition. Early diagnosis in a mentally retarded child, and precise 
knoruvrladglo on what be expected, offers the child and his family the 
b ~ s t  opprtunkles fax their well-fare. 
In dit prmfschrlftt worden de voornaamste onderz~oeksgegevens 
betreffende psychadiagnostische evaluaties en g~dragsobservaties bij 
kinderen met specifieke chlromosonucile afwijki~ngen en klini~sch genetisch 
herken~bare syndromen besproken. 
Jongens met het ka@) syndroolm zijn de eerste groep pati6nten die 
weIrden onderworpen aan een grondig psycho-diagnostisclh ondenmk. De 
resultaten werden vergelelkein met dIe gegevens van sen cointroie g,roep van 
mentaal gehandicapten, op dezelfde wijze gelevaluieerd en geobserveerd. 
De meerderheid van de door ons onderzocht ira(X) j~ongens zijn matig 
mentaal geretardeerd met een grate spreiding van IlQ's. Een opmerkelijke 
vaststelling was de negatieve coIrrelatie tussen leeftijd en het niveau van 
intelllectueeil iuncttoneren. AandacMsnvaMe en h~yperacti~ef gedrag h a m e n  
twee maal meer vaar bij! faa(X) jongens dan bij de controle groep, en was 
het meest uitgeslproken op vtxirsehoolse leeftijd. butistiform gedrag werd 
beschreven bij 30 % van de onderzochte fra(X) jongens. Deze 
onderzoelksgegevens bevestigen de stellilmg dat een duidelijk patroon van 
cognitieve ontwikkeling en gedragskarakeristieken fra(X) Jongens cap 
prepubettaire Ieeitijd beter typeren dan het kliniisc!h spectrum. 
In een tvveed~e deel wordten de onderzoeksresultaten Ibesclhreveni bij 
kinderen met uitzonderlijke X- en K-pollysornieën. Jon~gens met het 
49,XXXW syndroom zijn licht tot ernstig mentaal geretardeerd en hebben 
geen opvallende gedrags- of emotionele problemen. Meisjes met het 
48,XXXX syndroom vertonen een sterk gelijkaardig beeld. Daar tegenover 
presteren jlongens met een 48,XXYY syndroom mentaal beter maar tonen 
ernstige persoonlijkheidsdysfwncties en gedraglsproblemen. 
Tendotte werden 3 groepen patiidn~ten onderzocht met varschillender 
autoisomale syndromen. De vraag al' ook hier een typi1i;rrh psyc~halagisch~ 
prdiel kan beschreven worden kon het best beantwoord worden met de 
resultaten van de studie van de patiënten met het Rrader-Willi syndroom. 
De meerderheid van hen is licht tot matig mentaal gerletardeerd. 
G~drags~prokdemern trdain frequent op, en houden meestal verband met 
hun onverzadligkre eetlust. Vroege diagnosie is dIan ook van zeer groot 
bellang voor hun fyslsrh en psychi~cch welzijn. Fallow-up gegevens van 
meisjes met ring chromosrso~m 15 laten een ernstige groeiachterstand zien 
met typisch gezicht, en een lichte mentale retardatie en goede saeiale 
integratia 
Het onderzoek bij jongens met een parti,ele of vollldige trisolmie van 
chramascmm 8 illwstree~irlt enerzijds de opvallende gelijlkenis van het 
fenotype in beide condities, en anderzijds de ~erschill~en qua cognitief 
functioneren en srpelaile aanpassintg. 
Dk gehed van oderzmkqegewens bwestigt het blelang van w n  wmge 
d~tectia en dlhgrromstl~lling hlij WBU arnwikkelings-vertraagd ki~nd. Hoe 
vrower die juiste diagnose kafl gesteld worden, hoe beter de. 
can~ikkel ingskan~~~ vmr het kind en zijn olmgeving. 
